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Kasuistiken
Jeder Anästhesist kann bei der Aus­
übung seiner Tätigkeit mit der Be­
treuung von Patienten mit seltenen, 
wenig geläufigen Begleiterkran­
kungen konfrontiert werden. Im vor­
liegenden Beitrag wird über das pe­
rioperative Management eines Pa­
tienten mit Ahornsirupkrankheit be­
richtet und diskutiert, worauf bei der 
Betreuung von Patienten mit dieser 
seltenen Stoffwechselkrankheit be­
sonders geachtet werden muss.
Fallbericht
Ein 26-jähriger Patient mit klassischer 
Ahornsirupkrankheit war für eine elek-
tive Fenestration des N. opticus bei Pseu-
dotumor-cerebri-Syndrom geplant. Zum 
Zeitpunkt der präoperativen anästhe-
siologischen Visite lagen keine ande-
ren Begleiterkrankungen vor. Laborche-
misch zeigten sich Normwerte für Elek-
trolyte und Glucose. Die aktuelle Thera-
pie bestand aus einer eiweißarmen Diät 
mit mehrmals täglich oraler Substitution 
eines leucin-, isoleucin- und valinfreien 
Aminosäurengemisches. Zusätzlich stand 
der Patient wegen eines Status epilepticus 
seit 2002 (bei schlechter Compliance be-
züglich der verordneten proteinarmen Di-
ät) unter der Medikation von 100 mg La-
motriginum/Tag.
Zur Prävention einer katabolen Stoff-
wechsellage erhielt der Patient während 
der präoperativen Nüchternzeit eine In-
fusion mit 1,5 ml/kgKG/h 20%iger Gluco-
selösung unter regelmäßiger Kontrolle des 
Blutzuckers (Infusionsbeginn nach ambu-
lantem Eintritt um 07.00 Uhr des Opera-
tionstages). Zudem trank der Patient um 
02.00 Uhr in der Nacht vor der Operati-
on 600 ml seines adaptierten Aminosäu-
rengemisches. Die Prämedikation wurde 
mit 3,75 mg Midazolam p.o. durchgeführt. 
Die Anästhesieführung erfolgte mit 3 µg/
kgKG Fentanyl zur Analgesie vor Induk-
tion sowie Propofol und Remifentanil mit 
einer „target controlled infusion“ (TCI, 
Alaris-Asena-PK-Spritzenpumpe). Das 
Atemwegsmanagement erfolgte mithilfe 
einer Larynxmaske. Die neuromuskuläre 
Blockade wurde mit 0,2 mg/kgKG Atra-
curium durchgeführt. Intraoperativ wur-
den 100 ml Ringer-Laktat- und 400 ml 
20%ige Glucoselösung infundiert. Der 
Verlauf der Anästhesie gestaltete sich pro-
blemlos. Die Blutzuckerkonzentrationen 
waren im Normbereich. Zur Prophylaxe 
von postoperativer Übelkeit und Erbre-
chen erhielt der Patient 8 mg Dexametha-
son i.v. vor der Narkoseeinleitung sowie 
1 mg Ondansetron i.v. vor der Narkose-
ausleitung. Nach einer Operationszeit von 
etwas mehr als 2 h konnte die Anästhesie 
problemlos ausgeleitet werden. Nach kur-
zer Überwachungszeit im Aufwachraum 
wurde der Patient auf die Bettenstation 
verlegt, und es konnte mit der peroralen 
Ernährung begonnen werden (Stopp der 
20%igen Glucoseinfusion um 15.30 Uhr, 
Gesamtinfusionszeit von 8,5 h).
Ahornsirupkrankheit
Ätiologie und Pathogenese
Die Ahornsirupkrankheit wurde erst-
mals 1954 von Menkes et al. [6] in einer 
Familie beschrieben, in der 4 von 6 Kin-
dern innerhalb der ersten Lebenswo-
che an einer neonatalen metabolischen 
Enzephalopathie verstorben waren. Bei 
den Erkrankten hatte man einen inten-
siven, süsslichen, ahornsirupartigen Ge-
ruch des Urins festgestellt, der für den 
englische Benennung der Erkrankung 
(„maple syrup urine disease“) verant-
wortlich ist. Die autosomal-rezessiv ver-
erbte Erkrankung tritt weltweit mit einer 
geschätzten Inzidenz von 1:185.000 Neu-
geborenen auf. Eine Häufung zeigt sich 
bei den Mennoniten in Pennsylvania und 
in Populationen mit einer Tradition für 
konsanguine Eheschließungen [4]. Dem 
Pathomechanismus liegt eine Störung 
der Decarboxylierung von verzweigtket-
tigen α-Ketosäuren infolge eines Defekts 
des extrahepatischen Multienzymkom-
plexes der α-Ketosäuredehydrogenase 
zugrunde (. Abb. 1; [5]). 
Durch die fehlende oder reduzierte 
Aktivität dieses Enzyms zeigt sich eine 
deutliche Einschränkung oder sogar to-
tale Blockade des Abbaus der verzweigt-
kettigen Aminosäuren Leucin, Isoleu-
cin und Valin auf der Stufe ihrer α-Ke-
tosäuren. Somit kann nach Berücksich-
tigung der Restaktivität des Dehydro-
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genase-Enzym-Komplexes, des Alters 
des Patienten bei Beginn der klinischen 
Symptome, des klinischen Verlaufs und 
des Ausmaßes der erforderlichen Thera-
pie zwischen einer klassischen (Resten-
zymaktivitiät <2%) und verschiedenen 
leichter verlaufenden Formen wie der 
intermittierenden (Restenzymaktivität 
5–20%), der intermediären (Restenzym-
aktivität 3–30%) und der thiaminabhän-
gigen (Restenzymaktivität 2–40%) Form 
unterschieden werden. Zusätzlich ist 
noch eine E3-Defizit-Form beschrieben. 
Die Grundlage dieses äußerst seltenen 
Subtyps der Ahornsirupkrankheit liegt 
in einer Störung der E3-Untereinheit des 
Dehydrogenase-Enzym-Komplexes, der 
gesamthaft aus den Untereinheiten E1–
E3 besteht (Funktion E1: Decarboxylase, 
Funktion E2: Transacylase, Funktion E3: 
Dehydrogenase; [4]). Von den akkum-
mulierenden Substanzen besitzen Leu-
cin und die korrespondierende α-Keto-
säure die stärkste Neurotoxizität.
Diagnose und klinische Symptome
Pathognomonisch für die Ahornsirup-
krankheit sind die Nachweise von er-
höhtem Leucin, Isoleucin, Valin und Al-
loisoleucin im Plasma sowie der korres-
pondierenden α-Ketosäuren im Urin. Seit 
mehr als 10 Jahren kann die Erkrankung 
im Neugeborenen-Screening mithilfe der 
Tandem-Massenspektrometrie im Tro-
ckenblut nachgewiesen werden. Aktuell 
sind zudem zum Mutationsnachweis des 
Dehydrogenasekomplexes molekularge-
netisch 3 Genloci auf den Chromosomen 
1, 6 bzw. 19 bestimmbar.
Typischerweise wird das Neugebore-
ne mit klassischer Ahornsirupkrankheit 
ab dem vierten Lebenstag lethargisch, so-
bald Leucin und die korrespondierende 
α-Ketosäure (durch endogenen Katabo-
lismus von Proteinen sowie Milchernäh-
rung) akkumulieren und eine kritische 
Konzentration in Blut und Gewebe über-
schreiten. Das Neugeborene zeigt eine zu-
nehmende Trinkschwäche und eine pro-
grediente neurologische Symptomatik (als 
Zeichen des Hirnödems) mit Hypo- oder 
Areflexie, Rumpfhypotonie, zerebralen 
Krampfanfällen sowie bei Nichtbehand-
lung Koma und Tod. Mit dem Auftreten 
der neurologischen Symptome beginnt 
  
  
  
der Urin des Neugeborenen intensiv süss-
lich nach Ahornsirup zu riechen. Labor-
chemisch zeigen sich neben dem klassisch 
erhöhten Leucin- und Alloisoleucinspie-
gel eine Ketoacidose, eine Hypoglykämie 
und eine Hyponatriämie [8]. 
In Abhängigkeit von Höhe und Dauer 
der Konzentration an neurotoxischen Me-
taboliten sind diese Symptome unter ad-
äquater Therapie reversibel oder münden 
in einer neurologischen Defektheilung 
(z. B. Intelligenzminderung, spastische 
Zerebralparese). Bei 20% der Fälle von 
nichtklassischer Ahornsirupkrankheit re-
agieren die Kinder oftmals erst im Alter 
von einigen Monaten während einer ka-
tabolen Stresssituation (z. B. bei Infektio-
nen, Impfungen, Operationen) oder einer 
übermäßigen exogenen Proteinzufuhr mit 
akut neurologischen Symptomen wie Ata-
xie, Epilepsie, Somnolenz oder Koma; die-
se Symptome können ebenfalls bei unge-
nügender Compliance bezüglich der pro-
teinarmen Diät beobachtet werden.
Therapie, Prophylaxe und 
anästhesiologisches Management
Die Therapie der klassischen Ahornsi-
rupkrankheit besteht in einer lebenslan-
gen Diät mit ausgeprägter Einschränkung 
bei der Aufnahme natürlicher Proteine. 
Zur Gewährleistung von normalem kör-
perlichen Wachstum und geistiger Ent-
wicklung müssen leucin-, isoleucin- und 
valinfreie Aminosäurengemische mehr-
mals täglich verabreicht werden. Neben 
dem ernährungsphysiologischen As-
pekt sind die Erkennung und Kontrolle 
von katabolen Stresszuständen (z. B. bei 
Infektionen, Operationen) und deren pa-
thophysiologischen Auswirkungen auf 
den Stoffwechsel ein wichtiger Bestand-
teil bei der Betreuung von betroffenen 
Patienten. Bei Unklarheiten oder Fra-
gen ist es wichtig, den betreuenden Stoff-
wechselexperten im Voraus zu kennen 
und konsiliarisch beizuziehen. Bei der 
präoperativen Visite muss der aktuellen 
Stoffwechsellage des Patienten besonde-
re Beachtung geschenkt werden. Hierzu 
sollten die Aminosäuren im Plasma und 
ein Ketostix im Urin bestimmt werden. 
Ebenso sind Natrium, Glucose, Serum-
osmolalität und Blutgasanalyse initial zu 
bestimmen sowie anschließend zu über-
wachen [3]. Die kontinuierliche enterale 
Zufuhr, unter Einhaltung der präopera-
tiven Nüchternzeit, mit dem bekannten 
leucin-, isoleucin- und valinfreien Ami-
nosäurengemisch sowie ausreichend Ka-
lorien in Form von Kohlenhydraten und 
Fetten ist zu gewährleisten [1]. 
Zur Verhinderung eines katabolen 
Zustands soll bei längerer perioperativer 
Nüchternzeit eine Substitution mit 10- bis 
20%iger Glucoselösung (Ziel bei Erwach-
senen 5–10 g Glucose/kgKG/Tag, bei Kin-
dern 15–20 g Glucose/kgKG/Tag) per In-
fusion unter Kontrolle des Blutzuckers 
erfolgen [1]. Bei Blutzuckerwerten >8–
10 mmol/l soll mit 1 E Insulin auf 8–10 g 
Glucose per Infusion begonnen werden 
[1]. Alternativ und bei drohender Dekom-
pensation der Stoffwechsellage (Ketostix 
im Urin positiv) oder zur Vermeidung ei-
ner zu stark hypertonen Glucoselösung 
können zusätzliche Kalorien mit einer i.v.-
verabreichten Lipidlösung zugeführt wer-
den, beispielsweise mit Intralipid® (An-
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Zusammenfassung
Die Ahornsirupkrankheit ist eine seltene au-
tosomal-rezessive Stoffwechselerkrankung, 
der eine Störung der Decarboxylierung von 
verzweigtkettigen Aminosäuren zugrunde 
liegt. Erste Symptome zeigen sich bereits in 
der Neonatalperiode. Unbehandelt führt die 
Erkrankung zu rasch progredienter neurolo-
gischer Symptomatik. Während stressvoller 
Situationen wie Infektionen und Operatio-
nen können bei Patienten mit Ahornsirup-
krankheit schwere ketoacidotische Zustän-
de mit rapider neurologischer Verschlechte-
rung und Hypoglykämien auftreten. Im vor-
liegenden Beitrag wird über das periope-
rative Management bei einem 26-jährigen 
Mann mit Ahornsirupkrankheit berichtet, ein 
Überblick über die Erkrankung gegeben, und 
die anästhesiologischen Implikationen wer-
den diskutiert.
Schlüsselwörter
Ahornsirupkrankheit · Komplikationen ·  
Anästhesiologisches Management
Anaesthesia in patients with 
maple syrup urine disease. 
Case report and perioperative 
anaesthetic management
Abstract
Maple syrup urine disease is a rare autoso-
mal-recessive metabolic disorder caused 
by a deficit of oxidative decarboxylation of 
branched-chain amino acids. First symptoms 
appear in the neonatal period. Without treat-
ment the disease is characterized by rapid 
progression of neurological symptoms. Dur-
ing stressful situations, such as infection or 
surgery, patients may experience severe ke-
toacidosis, rapid neurological deterioration 
and hypoglycemia. The perioperative man-
agement of a 26-year-old man with maple 
syrup urine disease is described, a review of 
the disease is given and anaesthesia-related 
implications are discussed.
Keywords
Maple syrup urine disease · Complications · 
Anaesthetic management
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Abb. 1 8 Nach einer reversiblen Transaminierung der essenziellen Aminosäuren Leucin, Isoleucin 
und Valin sowie der irreversiblen Decarboxylierung folgt der weitere Abbau stufenweise über Acyl-
Koenzym-A- (Acyl-CoA-) Derivate. Infolge eines Defekts des α-Ketosäure-Dehydrogenase-Komplexes 
(schwarzer Pfeil) kommt es bei der Ahornsirupkrankheit nicht nur zu einer Akkumulation der α-Keto-
säuren, sondern auch der korrespondierenden Aminosäuren
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fangsdosierung 0,5–1 g/kgKG/Tag, bis 
maximal 3 g/kgKG/Tag; [1, 3]). Wichtig 
ist festzuhalten, dass es keine strikte Re-
gel gibt, ab wann und wie mit der zusätz-
lichen Kalorienzufuhr begonnen werden 
sollte. Dies muss sich v. a. nach dem kli-
nischen und laborchemischen Zustand 
des Patienten richten und, wenn möglich, 
mit dem Stoffwechselexperten bespro-
chen werden.
Intraoperativ wird wegen der Gefahr 
eines Hirnödems eine restriktive Flüssig-
keitstherapie sowie die genaue Überwa-
chung von Natrium- und Kaliumkonzen-
trationen empfohlen [2, 3]. Der genaue 
Pathomechanismus des Hirnödems ist 
unklar; einerseits wird eine direkte neuro-
toxische Wirkung des Leucins an den ze-
rebralen Zellmembranregulatoren vermu-
tet, andererseits wird über ein zerebrales 
Salzverlustsyndrom mit Hyponatrinämie 
und Hypoosmolalität diskutiert [8]. Es 
gibt keine Berichte über Anästhetika, de-
ren Einsatz bei Patienten mit Ahornsirup-
krankheit kontraindiziert sind. Die Wahl 
des Anästhesieverfahrens soll auf den in-
dividuellen Patienten, die Art des Eingriffs 
und allfällige Komplikationen der Erkran-
kung abgestimmt werden. 
Im vorgestellten Fall wurde ein i.v.-
Anästhesieverfahren mit Fentanyl und ei-
ner TCI mit Propofol nach dem Modell 
Schnider [10] sowie Remifentanil nach 
dem Modell Minto [7] gewählt. Den Vor-
teil dieses Verfahrens sehen die Auto-
ren in der guten Steuerbarkeit, einem ra-
schem, vorhersehbarem Erwachen und 
der Reduktion der Gefahr von postope-
rativer Übelkeit und Erbrechen. Ein the-
oretischer Vorteil liegt zusätzlich in der 
antikonvulsiven Eigenschaft von Propo-
fol bei gleichzeitiger Lipidzufuhr. Im Ge-
gensatz zu Ketamin, das von anderen Au-
toren aufgrund der antikonvulsiven Ei-
genschaften empfohlen wird [2], ist unter 
Propofol kein Anstieg des intrakraniellen 
Drucks beschrieben [3]. Die Durchfüh-
rung einer balancierten Inhalationsanäs-
thesie mit Sevofluran und Lachgas-Sau-
erstoff-Gemisch (50:50%) mit zusätzlich 
Remifentanil kann insbesondere bei Kin-
dern diskutiert werden [2, 3]. Die eher aty-
pische Durchführung einer neuromusku-
lären Blockade mit Atracurium bei Atem-
wegsmanagement mithilfe einer Larynx-
maske diente in dem vorgestellten Fall le-
diglich der Sicherstellung der Immobi-
lisation bei sehr heiklem Operationsge-
biet. Von besonderer Bedeutung ist die 
Vermeidung von postoperativer Übelkeit 
und Erbrechen wegen der daraus resultie-
renden ungünstigen katabolen Stoffwech-
sellage [9]. Diesbezüglich wurde eine Pro-
phylaxe mit Dexamethason und Ondan-
setron durchgeführt. Postoperativ soll so 
rasch wie möglich wieder mit dem per-
oralen Kostaufbau begonnen werden.
Fazit für die Praxis
Bei der anästhesiologischen Betreuung 
von Patienten mit Ahornsirupkrankheit 
besteht das Hauptziel im Vermeiden und 
im Erkennen einer katabolen Stoffwech-
sellage. Von Bedeutung sind dabei das 
Erfassen der aktuellen Stoffwechsella-
ge, die perioperative Kalorienzufuhr so-
wie das Vermeiden von intraoperativem 
Stress und postoperativer Übelkeit und 
Erbrechen.
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